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  肢帯型筋ジストロフィー  ( l imb  g i rd le  muscu lar  dys trophy  :  LGMD)は腰帯、
上肢帯、四肢近位部を中心に筋力低下・筋萎縮が進行性に起こる筋ジストロフィ
ーの総称である。そのうち 2A型（ LGMD2A）はカルパイン 3を原因遺伝子とした













































 第三章では、カルパイン３の細胞内局在が LGMD2A 患者によって違いがあるの
かについて、第二章で確立した方法を用いて凍結筋標本を解析した結果を述べて
いる。患者 1 及び 2 は、カルパイン３の活性調節ドメインであることが示唆され
ているドメイン I I I にホモザイガス変異を持つ。したがってカルパイン３の活性
に異常があると考えられた。ウエスタンブロッティング解析から患者 1のカルパ
























き、壊死・再生線維群  (3例)、分葉線維群  (4例)の２つに分類した患者の遺伝子材
料について、 cDNA マイクロアレイ解析を行った。１検体につき２回ないし３回
の測定結果を平均化し、対照群 2 例の測定を加えた解析を行い、壊死・再生群と
分葉線維群との間で有意 ( t -検定； p <0.01)に変化した 455クローンを選択した。さ
らに対照群と分葉線維群との間でも遺伝子発現に有意差を示した 225 クローンよ
り、分葉線維群に特徴的な発現変化を示す 29遺伝子を同定した。そのうち、対照
群と比較して 18 遺伝子は分葉線維で発現が上昇し、その逆に 11 遺伝子は発現が
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